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Аннот ация. В статье представлены данные о редкой форме болезней накопления II типа болезни Помпе. Бо­
лезнь Помпе -  это редкое аутосомно-рецессивное заболевание, вызванное недостаточностью кислой а-глюкозидазы 
(кислой мальтазы). Дефект этого фермента приводит к накоплению неметаболизированного гликогена в лизосомах 
различных тканей, с развитием наиболее выраженных изменений в скелетных мышцах, миокарде и печени. Во время 3 
скрининга при УЗИ сердца была диагностирована гипертрофия миокарда левого желудочка, расцененная как постги- 
поксическая. У  новорожденного были диагностированы гепатомегалия и кардиомегалия. После молекулярно­
генетического исследования выставлен диагноз инфантильной формы болезни Помпе. Проводилась ферментозаме­
щающая терапия, однако заболевание прогрессировало, смерть наступила в возрасте 2-х лет и 5-ти месяцев от сердеч­
но-сосудистой недостаточности. Макроскопически отмечалось увеличение внутренних органов в размерах. При микро­
скопическом исследовании выявлены скопления гликогена в миокарде, скелетных мышцах, слизистых оболочках по­
лых органов, печени, почках, селезенке и надпочечниках.
Resume. The article presents information about a rare case o f Pompe disease. It is glycogen storage disease. Pompe 
disease is a rare autosomal recessive disorder caused b y deficiency o f acid а -glucosidase (acid maltase deficiency). The defect of 
this enzyme leads to the accumulation of glycogen in the lysosom es of various tissues, with the development of the most pro­
nounced changes in skeletal muscle, myocardium  and liver. During the third screening o f the myocardial hypertrophy o f the left 
ventricle was diagnosed. A fter delivery the newborn w as undergo ultrasound examination and m olecular genetic studies. Firstly 
the hepatomegaly and cardiomegaly were identified. Then infantile form  of Pompe disease was found. The patient got enzyme 
replacement therapy without positive result. The death occurred at the age of 2 years and 5 months from  cardiovascular disease 
failure. Macroscopically, measurements of the internal organs in size were increased. Microscopic examination demonstrated 
glycogen deposition in the myocardium, skeletal muscle, mucous membranes of the organs of gastrointestinal tract, liver, kid­
ney, spleen and adrenal glands.
Б о л езн ь  П о м п е (гл и к о ге н о з  II ти п а) п р е д ст а в л я е т  со б о й  р е д к о е  а у т о с о м н о -р е ц есси вн о е  з а б о ­
л ева н и е, в ы зв а н н о е  н е д о ст а то ч н о стью  к и сл о й  а -г л ю к о зи д а зы  (к и сл о й  м а л ьта зы ) [H irsch o rn  R., R e ­
u se r A .J .J ., 2 0 0 1]. Д е ф е к т  это го  ф ер м ен та  п р и в о д и т  к  н а к о п л ен и ю  н е м е та б о л и зи р о ва н н о го  гл и к о ген а  
в  л и зо со м а х  р а зл и ч н ы х  тк ан ей , с  р а зв и ти ем  н а и б о л ее  в ы р а ж ен н ы х  и з м е н ен и й  в  с к ел е тн ы х  м ы ш ц а х, 
м и о к а р д е и  п е ч е н и  [В аш а к м ад зе Н .Д .и  д р . 20 14].
В ы д е л я ю т д в е  к л и н и ч еск и е  ф о р м ы  б о л езн и  П о м п е. И н ф ан ти л ь н а я  ф о р м а  (р а н н я я  и  п о зд н я я ) 
м а н и ф ести р уе т  н а  п е р в о м  го д у  ж и зн и , х а р а к те р и зу е тс я  о стр ы м  те ч е н и е м  и  р а н н и м  л ет а л ь н ы м  и с х о ­
д о м  (о б ы ч н о  в  те ч е н и е  п е р в о го  го д а  ж и зн и ) о т  сер д еч н о -л ё го ч н о й  н е д о ст а то ч н о сти  и л и  л ёго ч н ы х  
и н ф ек ц и й  [C h en  Y .T ., A m a lfita n o  A . 20 0 0 ]. П о зд н я я  ф о р м а  д е б ю ти р у е т  в  п о д р о ст к о в о м  во зр а сте  и 
ста р ш е, д л я  н е ё  х а р а к т е р н о  о тсу тств и е тя ж ё л ы х  п о р а ж е н и й  сер д ц а  и , к а к  сл ед стви е, о тн о си те л ь н о  
б о л ее  б л а го п р и я тн ы й  п р о гн о з. О сн о в н ы е п р о я вл е н и я  с в я за н ы  с  п р о гр есси р ую щ и м  п о р а ж е н и е м  с к е ­
л ет н ы х  м ы ш ц , см ер ть  н а с ту п а е т  о т  н а р а ста ю щ е й  д ы х а т ел ь н о й  н е д о ст а то ч н о сти  [P riya  S u n il K ish n an i, 
R. R o dn ey. 20 0 4.].
К ак  и  п р и  м н о ги х  д р у ги х  р е д к и х  н а сл ед ст ве н н ы х  за б о л ев а н и я х  д а н н ы е о  ч асто те  в с т р е ч а е м о ­
сти  б о л езн и  П о м п е сущ еств ен н о  р а зн я тся , к о л е б а н и я  в а р ь и р у ю т о т  1:14 0 0 0  д о  1:3 0 0 0 0 0  [H irsch o rn  R., 
R eu ser A .J .J ., 2 0 0 1]. П р и  это м  и н ф а н ти л ь н а я  ф о р м а  ч асто  в стр е ч а ется  ср ед и  а ф р о ам ер и к ан ц е в, а т а к ­
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ж е ж и те л ей  Ю ж н о го  К и тая  и  Т а й ва н я , то гд а  к а к  п о зд н я я  ф о р м а  заб о л ев а н и я  п р е о б л а д а е т  в  Г о л л а н ­
д и и  [A u sem s M .G . et al. 199 8 ]. С ум м а р н ая  ч а сто т а  в с е х  ф о р м  б о л езн и  П о м п е о ц ен и в а ет ся  к а к  1:40 0 0 0  
[M a rtin iu k  F. et al. 1998].
Д а н н ы й  к л и н и ч еск и й  сл уч а й  п р е д ст а в л я е т  и н тер е с  в св я зи  с р е д к о ст ью  заб о л ев а н и я , а, с л е д о ­
ва тел ьн о , о т су тств и ем  п о л н о ц ен н о го  м а к р о ск о п и ч еск о го  и м и к р о с к о п и ч е ск о го  м о р ф о л о ги ч еск о го  
о п и са н и я  п а то л о ги ч еск и х  и зм е н ен и й  в о р га н а х  и тк ан я х .
Д ев о ч к а  р о ж д ён а  о т  в то р о й  д о н о ш ен н о й  б е р е м ен н о сти  в б л и зк о р о д ств ен н о м  б р а к е (р о д и тел и  
р еб ён к а  д в о ю р о д н ы е б р а т  и  сестр а) с м а ссо й  те л а  34 3 0  гр . П р и  п р о в ед ен и и  п л а н о в о го  ск р и н н и н го в о - 
го  У З И  в т р еть ем  тр и м естр е  б ер е м ен н о сти , п р о те к а ю щ ей  н а  ф о н е х р о н и ч е ск о й  ф е то п л а ц ен т а р н о й  
н е д о ст а то ч н о сти  и х р о н и ч е ск о й  в н у тр и утр о б н о й  ги п о к си и , у  п л о д а  б ы л а  вы я вл ен а  ги п ер т р о ф и я  м и о ­
к ар д а, п о д тв е р ж д е н н а я  п о сл е  р о ж д е н и я  р е б ё н к а  п р и  п р о в ед ен и и  Э Х О _ К Г . П е р в о н ач ал ь н о  он а  р а с ­
ц е н е н а  к а к  п о стги п о к си ч еск а я , а за т ем  ги п ер тр о ф и ч е ск ая .
В во зр а сте  2 -х  н е д е л ь  п р и  п о вто р н о й  Э Х О -К Г  б ы л о  вы я вл ен о  н а р а ста н и е  ги п ер т р о ф и и  м и о ­
кард а: П Ж = 5 .2 м м , М П Ж = 5 .7м м , З С Л Ж = 9 м м . В во зр а сте  4 -х  н е д е л ь  ги п ер тр о ф и я  ув ел и ч и л а сь: 
М Ж П = 12 м м , З С Л Ж = 9 м м . Р еб ё н о к  стал  п л о х о  сосать, ч асто  ср ы ги в ал , о тм еч а л а сь  п о вы ш ен н а я  у т о м ­
л я ем о сть , п о тл и в о сть  и  н и зк а я  п р и б а в к а  м а ссы  те л а . П р о в о д и м а я  л ек а р ст в е н н а я  те р а п и я  э ф ф ек та  не 
д ал а. В во зр а сте  т р ё х  м е ся ц ев  д ев о ч к а  б ы л а  го сп и та л и зи р о в а н а  в к а р д и о л о ги ч еск о е  о т д ел е н и е  Н Ц З Д  
Р А М Н  г. М о сква, гд е  б ы л  у ст а н о в л ен  д и а гн о з  б о л езн и  П о м п е с п о сл ед у ю щ и м  п о д тв е р ж д е н и е м  м о л е ­
к у л я р н о -ген ети ч еск и м  и ссл е д о в а н и е м . Р е б ё н к у  б ы л а  н а зн а ч е н а  ф е р м ен т о за м ещ а ю щ а я  те р а п и я  л е ­
к а р ств ен н ы м  п р еп а р а то м  « М ай озай м »  д л я  к о р р е к ц и и  сер д еч н о й  н е д о ст а то ч н о сти , н а ф о н е к о то р о й  
о т м еч а л ась  н е к о т о р а я  п о л о ж и тел ь н а я  д и н а м и к а .
Н а сл ед ую щ и й  д ен ь  п о сл е  п р о в ед ен и я  о ч ер ед н о го  к у р са  л е к а р ст ве н н о й  те р а п и и  в  во зр а сте  2 -х 
л е т  и  1 м еся ц а, и м е л  м е ст о  ф а к т  а сп и р а ц и и  п и щ и , с  п о сл ед у ю щ и м  п о д ъ ё м о м  те м п е р а тур ы . Д а н н ы х  за  
п н ев м о н и ю  н е  о б н а р уж ен о . Н а зн а ч ен а  а н ти б ак тер и ал ь н а я  те р а п и я , н а ф о н е к о т о р о й  со сто я н и е  р е ­
б ё н к а  н е ск о л ь к о  у л уч ш и л о сь , н о  о ста в а л о сь  т я ж ё л ы м  за  с ч ё т  д ы х а т ел ьн о й  н е д о стато ч н о сти . Н а 3 -и 
сутк и  о т  п о сл е  п р и ём а  « М ай озам а»  п а ц и е н тк а  п е р ев е д ен а  н а  И В Л , н а 4 -е  сут к и  н а л о ж е н а  тр а х ео ст о - 
м а. П ер и о д и ч еск и , н е за в и си м о  о т  вр ем ен и  сут о к  и д р уги х  вн е ш н и х  ф а к то р о в, о тм еч а л и сь  п о д ъ ём ы  
те м п е р а ту р ы  д о  ф е б р и л ь н ы х  ц и ф р , п л о хо  к у п и р уе м ы е ж а р о п о н и ж а ю щ и м и  ср ед ств ам и . В п о сл е д у ю ­
щ ем  со сто я н и е  п р о гр есси в н о  у худ ш и л о сь: с н и зи л ся  д и ур ез , у м е н ь ш и л а сь  д ви га т ел ь н а я  ак ти вн о сть , 
н а ч ал и сь  п р и ступ ы  б р а д и к а р д и и , п е р ех о д я щ и е в аси сто л и ю . С м ер ть  н а ступ и л а  н а 75 сут к и  с м о м ен та  
го сп и тал и за ц и и  о т  п р о гр есси р ую щ ей  сер д еч н о -со су д и сто й  н е д о стато ч н о сти .
П р и  п а т о л о го а н а то м и ч еск о м  и ссл е д о в а н и и  о п р ед ел я ется  д еф о р м а ц и я  л е в о й  п о л о в и н ы  гр у д ­
н о й  к л е тк и  (в  о б л а сти  IV -V  м е ж р еб ер ья  п о  с р е д н е к л ю ч и ч н о й  л и н и и  и м ед и а л ьн ее  н а  2 см ) с ф о р м и ­
р о в а н и ем  « сер д еч н о го  го р б а» . С ер д ц е к р уп н о е , ш ар о в и д н о й  ф о р м ы , з а н и м а е т  б о л ьш ую  ч асть  п е р е д ­
н е го  ср ед о стен и я , м а ссо й  120 гр  (п р ев ы ш е н и е во зр а стн ы х  п а р а м е тр о в  в д в а  р аза). Т о л щ и н а  м и о к а р д а  
п р а в о го  ж ел уд о ч к а  0 .4 -0 .5  см  (н о р м а  -  0 .25 см : п р ев ы ш е н и е в  2 р а за). Л е в ы й  ж ел у д о ч е к  р е з к о  ги п е р ­
тр о ф и р о в а н , п о л о ст ь  его  щ ел ев и д н о й  ф о р м ы , р езк о  ум е н ь ш ен а  в о б ъ ём е, т о л щ и н а  стен к и  2 .9 -3 .0  см  
(п р и  н о р м е 0 .79  см  -  п р ев ы ш е н и е во зр а стн ы х  п о к а за тел е й  в 3 .7  р аза); со со ч к о в ы е м ы ш ц ы  р езк о  
у то л щ ен ы , х о р д ы  у к о р о ч е н ы  и п о д тя н у ты , п е р и м е тр  ств о р о к  м и тр а л ь н о го  к л а п а н а  45 м м . П р и ст е ­
н о ч н ы й  эн д о к а р д  л е в о г о  п р ед се р д и я  б е л есо в а ты й , н е ск о л ь к о  у то л щ ен  (д о  0 .5  м м ). Н а р а зр е зе  м и о ­
к а р д  туск л ы й , к р асн о -к о р и ч н е в о го  ц вета . В то л щ е  м и о к а р д а  л е в о го  ж ел у д о ч к а  п о  п е р ед н е й  стен к е и  
б л и ж е к  о сн о ва н и ю  встр еч а ю тся  н е м н о го ч и сл ен н ы е б е л есо в а то -сер ы е о ч а ж к и  р а зм е р а м и  0 .3 -  0 .5 см  
и  в  то л щ е в ер ху ш к и  в  в и д е  п р о д о л ьн ы х  тя ж ей . Т о л щ и н а  м е ж ж ел у д о ч к о во й  п е р его р о д к и  1.5 см.
П р и  м и к р о ск о п и ч е ск о м  и ссл е д о в а н и и  в м и о к а р д е  н а б л ю д а ет ся  о б ш и р н ы е п о л я  к а р д и о м и о - 
ц и то в  с  о тл о ж ен и е м  в  ц и то п л а зм е гл и к о ге н а , я д р а  п р и  этом  м ел к и е, см ещ ен ы  н а п е р и ф е р и ю  к л етки . 
О тн о си тел ь н о  с о хр а н н ы е к а р д и о м и о ц и ты  р ед к и , ги п ер т р о ф и р о в а н ы , с я р к о  э о зи н о ф и л ьн о й  ц и т о ­
п л а зм о й , со д е р ж а щ ей  св етл ы е о п ти ч е ск и  п у сты е к р уп н ы е вак уо л и . Я д р а  и х  д еф о р м и р о в а н ы , в а р и а ­
б е л ьн о й  ф о р м ы  и  р а зм е р о в , о т тесн е н ы  н а  п е р и ф е р и ю  (рис. 1, 2). В ен е ч н ы е со суд ы , к а к  и н т р а м у р а л ь ­
н ы е, т а к  и эп и к а р д и а л ь н ы е, щ е л ев и д н о  суж е н ы , с в ы р аж ен н ы м и  с к л ер о ти ч еск и м и  и зм е н ен и я м и  с т е ­
н о к, за п усте в ш и м и  п р о света м и .
В л ев о м  ж ел уд о ч к е  п о м и м о  в ы ш е п ер еч и сл ен н ы х  и зм е н ен и й  в стр е ч а ю тся  уч а стк и  м е л к о о ч а ­
го в о го  ф и б р о за  с  н а л и ч и ем  в  то л щ е п о л н о к р о в н ы х  со суд о в  к а п и л л я р н о го  ти п а , о к р у ж ён н ы х  п о  п е р и ­
ф е р и и  ги п ер т р о ф и р о в а н н ы м и  м ы ш еч н ы м и  в о л о к н а м и , а та к ж е  о ч а ги  и ш ем и ч е ск о го  п о вр еж д ен и я  
вп л о ть  д о  н е к р о б и о т и ч е ск и х  и зм е н ен и й  без в ы р аж ен н о й  к л е то ч н о й  р еак ц и и . В о ста л ь н ы х  о тд ел а х  
сер д ц а  н а б л ю д а ю т ся  схо ж и е м о р ф о л о ги ч еск и е  и зм е н ен и я  в ви д е д и ф ф у з н о -о ч а го в ы х  о т л о ж ен и й  
гл и к о ге н а  с в о л н о о б р а зн о й  д еге н ер а ц и ей  с д а в л ен н ы х  м ы ш еч н ы х  вол ок он .
М а к р о ск о п и ч еск и  за м ет н ы х  и зм е н ен и й  в д р у ги х  о р га н а х  и тк а н я х  в ы я в л ен о  н е б ы л о  (за и с ­
к л ю ч ен и ем  в ы р а ж ен н о го  о тёк а  сл и зи сто й  о б о л о ч к и  п о л ы х  о р га н о в  ж ел у д о ч н о -к и ш е ч н о го  тр а к та  и 
в ер хн и х  д ы х а т ел ь н ы х  п у тей ). О д н а к о  п р и  ги сто л о ги ч еск о м  и ссл е д о в а н и и  в м ы ш еч н о й  о б о л о ч к е г о р ­
т а н и  и п и щ ево д а  н а б л ю д а ю т ся  то та л ь н ы е д и ф ф у зн ы е о тл о ж ен и я  гл и к о ге н а  в ц и то п л а зм е м ы ш еч н ы х  
кл ето к , та к ж е к а к  и в с к ел е тн ы х  м ы ш ц а х, о к р у ж а ю щ и х  сл ю н н ы е ж ел езы , м ы ш ц а х  м а л о го  та за , я зы к а, 
д и аф р а гм ы , ч то  к л и н и ч еск и  п р о я вл я л о сь  в н а р у ш е н и и  ак та  д ы х а н и я , гл о та н и я  и м ы ш еч н о й  сл аб о сти  
(рис. 3 , 4 ).
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Рис. 1. Диффузные отложения гликогена 
в кардиомиоцитах.
Окр. гематоксилин+эозин. Ув. Х100 
Fig. 1. Diffuse glycogen deposits in 
cardiomyocytes (H&E stain, Х100)
Рис. 2. Отложения гликогена в кардиомиоцитах. 
Очаговый мелкоочаговый кардиосклероз. 
Атрофические-гипертрофические изменения 
кардиомиоцитов. Окр. гематоксилин+эозин. Ув. Х200 
Fig. 2. Diffuse glycogen deposits in cardiomyocytes. 
Local cardiosclerosis. Atrophic and hypertrophic changes 
o f cardiac muscle (H&E stain, Х200)
Рис. 3. Отложения гликогена в мышечной 
оболочке пищевода. Окр. гематоксилин+эозин. 
Ув. Х100
Fig. 3. Glycogen deposits in the muscular coat 
o f esophagus (H&E stain, Х100)
Рис. 4. Диффузные отложения гликогена 
в миоцитах скелетных мышц.
Окр. гематоксилин+эозин. Ув. Х100 
Fig. 4. Doffuse glycogen deposits in the 
skeletal muscle (H&E stain, Х100)
В н а д п о ч еч н и к а х  в ы я в л ен ы  м е л к о о ч а го в ы е о тл о ж ен и я  гл и к о ге н а , к а к  в  п уч к о во й , т а к  и  с е т ­
ч ато й  зо н а х , с  д е ф о р м а ц и е й  и  д и стр о ф и ч еск и м и  и зм е н ен и я м и  к л ето к .
П еч ен ь д р я б л о й  к о н си сте н ц и и , к о р и ч н е в а то -к р а с н о го  ц вета . Г и сто л о ги ч еск и  н о р м ал ь н а я  ц и ­
то а р хи т ек т о н и к а  о р га н а  н е  п р о сл еж и в ае тся , ц и т о п л а зм а  ге п а то ц и то в  з а п о л н е н а  в а к уо л я м и  гл и к о ге ­
на, в  к о т о р ы х  о п р ед ел я ю тся  м е л к о зер н и сты е эо зи н о ф и л ьн ы е б е сстр у к ту р н ы е гл ы бк и , я д р а  м ел ки е, 
а тр о ф и ч н ы е, м е ст а м и  н е оп р ед ел я ю тся .
М и к р о ск о п и ч еск и  о т м еч а ется  в ы р а ж ен н о е  р а сш и р е н и е  со суд о в  к а к  м ел к о го , т а к  и  б о л ее 
к р уп н о го  к а л и б р а, с уто л щ ен и е м  с те н о к  п о сл ед н и х . В о т д ел ь н ы х  у ч а с тк а х  в о к р у г со суд о в  и м е ю тся  
д и а п е д е зн ы е к р о в о и л и я н и я . М е ж ал ь в ео л я р н ы е п е р его р о д к и  п о л н о к р о в н ы , ч асть  из н и х  и сто н ч е н а  и  
р а зо р в а н а . В п р о св е те  а л ьвео л  в стр е ч а ю тся  гр у п п ы  м а к р о ф а го в  и  н ем н о го ч и сл ен н ы е л ей к о ц и ты , 
ч асть  и з н и х  з а п о л н е н а  с л а б о эо зи н о ф и л ьн ы м  го м о ген н ы м  со д ер ж и м ы м .
Патологоанатомический диагноз. О сн о в н о е заб о л ева н и е: гл и к о ге н о з  2 ти п а  (б о л езн ь  
П о м п е), и н ф а н ти л ь н ы й  ти п , с д и ф ф у зн ы м  н а к о п л ен и е м  гл и к о ге н а  в  м и о к а р д е, н а д п о ч еч н и к а х , 
м ы ш ц е я зы к а, п и щ ев о д а, д и аф р а гм ы , го р та н и , м ы ш ц а х  м а л о го  та за . О сл о ж н ен и я : к а р д и о м е га л и я , 
ги п ер тр о ф и я  стен к и  л е в о го  ж ел уд о ч к а  с м н о ж еств е н н ы м и  и н т р а м у р а л ь н ы м и  о ч агам и  к а р д и о с к л е р о ­
за, и ш ем и и , о стр ы м и  с уб э н д о к а р д и а л ь н ы м и  н е к р о за м и , ги п ер т р о ф и я  м е ж ж ел уд о ч к о во й  п е р е г о р о д ­
ки, ги п ер тр о ф и я  стен к и  п р а в о го  ж ел уд о ч к а. Л ёго ч н а я  ги п ер тен зи я : р е зк о е  у то л щ ен и е с те н о к  л е г о ч ­
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н ы х  со суд о в , д и а п е д е зн ы е п е р и в а ск ул я р н ы е к р о в о и зл и я н и я . О тё к  л ёгк и х . В о л н о о б р азн а я  д е г е н е р а ­
ц и я  м ы ш еч н ы х  в о л о к о н  сер д ц а. М е л к о о ч а го в а я  с ер о зн о -м а к р о ф а га л ь н а я  п н ев м о н и я . Г и п о тр о ф и я . 
С о п утствую щ и е: ги п о п л а зи я  н а д п о ч еч н и к о в , ти м уса , сел езён к и . М е л к о о ч а го в ы й  п р о д у к т и в н ы й  си а - 
л о а д е н и т.
Т а к и м  о б р а зо м , у  р е б ё н к а  2 л е т  5 м е с. н а б л ю д а л а сь  к л и н и ч еск а я  и м о р ф о л о ги ч еск а я  ка р ти н а  
б о л езн и  П о м п е (гл и к о ге н о за  2 ти п а) с п о р а ж е н и е м  м и о к ар д а , с к ел е тн ы х  м ы ш ц , м ы ш ц  в н утр ен н и х  
о р га н о в, ч то  п р и в ел о  к  см ер ти  о т  п р о гр есси р ую щ ей  сер д еч н о й  н е д о ст ато ч н о сти , о б усл о в л е н н о й  о с ­
н о в н ы м  заб о л ев а н и е м  и а р и тм о ге н н о й  а си сто л и ей .
Список литературы 
References
Вашакмадзе Н.Д.и др. 2014. Медицинский форум «Болезнь Помпе в практике врача-педиатра. Эффек­
тивная фармакотерапия». Педиатрия. № 3 (21). 46-50.
Vashakmadze N.D.i dr. 2014. Medicinskij forum «Bolezn' Pompe v  praktike vracha-pediatra. Jeffektivnaja farma- 
koterapija». Pediatrija. № 3 (21). 46-50 (in Russian).
Hirschorn R., Reuser A.J.J., 2001. Glycogen storage disease type II: acid alphaglucosidase (acid maltase) defi­
ciency. In: C.R.Scriver, A.L.Beaudet, W.S.Sly. et al., eds. The metabolic and molecular bases o f inherited disease. NY: 
McGraw Hill, 3389-420.
Chen Y.T., Amalfitano A. 2000. Hirschorn R., Reuser A.J.J., 2001. Towards a molecular therapy for glycogen 
storage disease type II (Pompe disease). Mol Med Today; 6: 245-51.
Priya Sunil Kishnani, R. Rodney. Howell Pompe disease in infants and children. The Journal o f Pediatrics. 
2004. 144: S35-S43.
Ausems M.G. et al. 1998. Frequency o f glycogen storage disease (Pom pes disease). Biochem J 1963; 86: 11-6.
Martiniuk F. et al. 1998. Carrier frequency for glycogen storage disease type II in N ew York and estimates o f a f­
fected individuals born with the disease. Am  J M ed Genet; 79: 69-72.
